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Figura 1. Angiofibromas 
faciales. 
Figura 3. Fibroma periungueal 
de Koenen en 5° dedo del pie 
izquierdo.
Figura 4. Máculas hipomelanóticas, 
en “hojas de fresno”.
Figura 7. Angiomiolipoma, glomérulos 
esclerosados. Vasos sanguíneos 
engrosados, rodeados de células fusiformes 
y adipocitos maduros. Tinción de Masson.
Figura 5. Placas de Shagreen, 
región lumbar.




Figura 2. Angiofibroma, pápulas 
con vasos sanguíneos, rodeados 
de fibrosis y algunas zonas 
hemorrágicas.
Varón de 20 años, procedente de Cuzco. Ingresó por dolor 
abdominal y en anasarca. Antecedente de retardo mental leve. Al 
examen pápulas rojizas faciales (Figuras 1 y 2), fibroma periungueal 
(Figura 3). Máculas hipopigmentadas en tórax y glúteos (Figura 
4). Placas rugosas a nivel lumbosacro (Figura 5). La biopsia de 
piel mostró angiofibromas. La TEM cerebral reveló calcificaciones 
subependimarias periventriculares (Figura 6). Evolucionó con 
síndrome nefrótico y falla renal aguda. La biopsia renal mostró 
angiomiolipomas (Figura 7) y glomeruloesclerosis focal y 
segmentaria.
La esclerosis tuberosa, síndrome de Bourneville Pringle o epiloia 
(epilepsia, low inteligence, angiofibroma) o triada de Vogt, es una 
enfermedad genética multisistémica, autosómica dominante, de 
expresión variable, causada por mutaciones en TSC1 (hamartina) 
y TSC2 (tuberina). Se caracteriza por hamartomas en cerebro, ojos, 
piel, corazón, riñones y pulmones. La incidencia es de un caso por 
100 mil personas al año y afecta por igual a varones y mujeres. 
El paciente presentó angiofibromas faciales en nariz, mejillas y 
mentón), fibromas periungueales (lesiones de aspecto carnoso), 
máculas hipomelanóticas (“manchas en hoja de fresno”) en región 
dorsolumbar, placas de Shagreen (nevo del tejido conectivo 
de localización lumbosacra, de apariencia rugosa elevada con 
consistencia de piel de naranja). La TEM cerebral mostró 
calcificaciones subependimarias y la biopsia renal evidenció 
angiomiolipomas.
El diagnóstico de certeza se hace con dos criterios mayores o uno 
mayor más dos menores propuesto por el Grupo Internacional de 
Consenso del Complejo de Esclerosis Tuberosa, Washington 2012. 
Nuestro paciente reunía seis criterios mayores. 
Existen en curso terapias emergentes de las complicaciones 
neurológicas, como el uso de sicrolimus parenteral y everolimus 
oral, bastante prometedores. El manejo debe ser multidisciplinario 
y de intervención temprana en términos de consejería genética, 
farmacológico, psicológico y quirúrgico.
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